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Retinitis Pigmentosa ve Coats Benzeri Vitreoretinopati Birlikteligi

Coexistence of Retinitis Pigmentosa and Coats-Like Vitreoretinopathy
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Sayin Editor,

Bu mektup retinitis pigmentosaya (RP) eslik eden Coats
benzeri retinopati bulgularinin izlendigi bir olguya ait
multimodal goriintiileme bulgularini, hastaligin genetik alt
yapisi ile birlikte tedavi yaklagimimizi paylasmaktadir. RP,
retinanin kalitsal, dejeneratif ve ilerleyici bir hastaligidir.
Hastalik baglangicta gece korliigli ve periferik gorme alan
kaybi ile kendini gosterirken daha sonraki evrelerde ciddi
merkezi gorme kaybi gelisebilir.! RP genellikle izole bir goz
hastalig1 olarak goriilmektedir ancak sistemik hastaliklar ve
diger oftalmolojik patolojilerle de iliskili olabilmektedir. Tyi
bilinen drneklerden biri de isitme kaybinin RP bulgularina
eslik ettigi Usher sendromudur.* RP ile iliskili oldugu
bildirilen oftalmolojik patolojilerden biri de Coats benzeri
vitreoretinopatidir ve bu birliktelik Coats benzeri RP olarak
adlandirilir.

Coats benzeri RP'de RP bulgularina ek olarak retinada
anormal telenjiektazik damarlar ve subretinal lipid
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eksiidasyonu goriilebilir. Coats benzeri RPde etiyoloji
ve genetik altyapr kesin olarak tanimlanmamis olsa da,
hastaligin Norrie hastalig1 proteini ve Crumbs hiicre polarite
kompleksi bileseni 1 (CRB1) gibi gesitli gen mutasyonlariyla
iligkili olabilecegi bildirilmistir.> Ulkemizden ve cesitli
tilkelerden bildirilen Coats benzeri RP olgular1 mevcut
olmakla birlikte bu tiir olgularda hastaligin genetik alt
yapisiyla ve tedavi yaklagimlari ile ilgili bilgiler sinirh
diizeydedir.

Otuz sekiz yaginda kadin hasta, cocuklugundan beri her
iki goziinde gorme azlig1 sikayetiyle klinigimize basvurdu.
Hastada ¢ocukluktan beri isitme kayb1 oldugu ve ek baska
bir sistemik hastaligin olmadig bildirilmekteydi. Hastanin
anne-babasi arasinda akrabalik ve ailede benzer sikayet
oykisii yoktu.

Hastanin detayli oftalmolojik muayenesi yapildi. Snellen
eseline gore en iyi diizeltilmis gérme keskinligi (EIDGK)
sag gozde 3/20, sol gozde ise 151k algis1 diizeyindeydi. Her
iki goziinde goz ici basinglar1 ve 6n segment muayene
bulgular1 normaldi. Fundus muayenesinde her iki gozde
bozulmus makiila reflesi, periferik retinada atrofi ve kemik
spikiilleri gozlendi. Ayrica, optik diskin inferiorunda ve
inferior arkuat damarlarin yakininda bilateral subretinal
lipid ekstidasyonu ve telenjiektazik degisiklikler izlendi
(Sekil 1).

Swept-source optik koherens tomografide (OKT)
(Topcon, Tokyo, Japonya), sag gozde 507 pm, sol gozde
ise 363 um merkezi makiila kalinlig1 ve bilateral olarak
yaygin kistik bosluklar ve elipsoid zonda bozulma
izlendi (Sekil 2). Hastanin genis acili fundus floresein
anjiyografisinde (Optos, ABD) bilateral olarak inferior
retinada telenjiektazik damarlar ve vaskiiler sizinti
izlendi (Sekil 3). Hastanin bulgular1 Coats benzeri RP
ile uyumlu bulundu ve eslik eden isitme kayb: nedeniyle
Usher sendromu varyantlarindan siiphelenildi. Hastanin
tim ekzom sekanslama ile yapilan genetik analizinde
homozigot USH2A mutasyonu (c.12706T>G) saptandu.
Odyolojik incelemede sensorinéral isitme kaybi goriildii.
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Sekil 1. Bilateral inferior retinada subretinal lipid eksiidasyonu ve telenjiektazik degisiklikleri periferik retinada ise
kemik spikiilleri izlenmektedir. Ayrica eksiidasyon sol gozde (solda) makulaya kadar uzanmaktadir

Sekil 2. Swept-source optik koherens tomografide bilateral yaygin kistik bosluklar, dis
retina katmanlarinda atrofi ve solda subretinal lipid eksiidasyonu ile uyumlu depozit
goriilmektedir

Sekil 3. Genis agili fundus floresein anjiyografisinde her iki gozde retina inferiorunda telenjiektazi ve vaskiiler sizint1 izlenmektedir
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Birer aylik araliklarla hastanin sag géziine 3 defa, sol
gozline 2 defa intravitreal bevacizumab (Avastin; Genentech,
ABD) enjeksiyonu uygulandi. Enjeksiyonlardan on bes
giin sonra, her iki gozde retinanin alt kadranlarindaki
telenjiektazik damarlar ve vaskiiler sizint1 bolgelerine ve tist
kadranlarda iskeminin eglik ettigi bolgelere fotokoagtilasyon
uygulandi.

Fotokoagiilasyon sonrasi birinci ay muayenesinde alt
kadranlarda bilateral ser6z retina dekolman tespit edilmesi
ve eleve alanlarda persistan telenjiektazik damarlarin
izlenmesi tzerine, her iki gozde retina alt kadranlarina
ayni seansta transskleral 180 derece kriyoterapi uygulandi.
Kriyoterapi, her bir goz i¢in tek seansta, ilgili alanlara ift
dondur-¢6z teknigi ile uygulandi.*

Hastanin kriyoterapi sonrasi birinci ay muayenesinde,
Snellen egeline gére EIDGK sag gozde 3/20, sol gozde ise
151k algis1 diizeyindeydi. Fundus muayenesinde, baslangi¢
bulgularina ek olarak fotokoagiilasyon ve kriyoterapi skarlari
izlendi ve optik diskin inferiorunda subretinal ekstidasyon
izlendi. Sag goziin alt arkuat damarlar ile iskemik alani
arasindaki retinaya fotokoagiilasyon uygulandi (Sekil 4).

Hastanin iki yillik takip sonrasi yapilan en son
muayenesinde EIDGK sag gozde 3/20, sol gozde 151k algist
diizeyindeydi. Fundus mauayenesinde ekstidasyonlarin
devam ettigi izlendi. Santral makula kalinlig1 sag gozde 524
pum, sol gozde 291 pm olarak ol¢iildéi ve OKT bulgular:
baslangic muayenesi ile benzer goriiniimde seyretti

(Sekil 5).

Takip stirecinde alternatif bir anti-vaskiiler endotelyal
biiyiime faktorii (anti-VEGF) ajan olarak aflibercept
tedavisi degerlendirilmis; ancak hastanin ekonomik
nedenlerle ilaca erisiminin miimkiin olmamas1 nedeniyle

Sekil 4. Sag goze uygulanan fotokoagiilasyon sonras: genis agili
fundus goriintimii

uygulanamamustir. Ayrica hasta sosyoekonomik kisithliklar
sebebiyle planlanan muayenelere diizenli katilamadig: i¢in
takip ve tedavi araliklar1 optimize edilememistir.

RP, cesitli sistemik ve okiiler patolojilerle birlikte
bulunabilmektedir. Sistemik patolojilerle iliskili RP,
sendromik RP olarak adlandirilir. Coats benzeri lezyonlarin
eslik ettigi RP ilk olarak 1988de bildirilmistir.°> Coats
hastalig1, genellikle erken ¢ocukluk déneminde erkekleri
etkileyen ve ¢ogunlukla tek tarafli goriilen bir hastaliktir.*
RP ile iligkili Coats benzeri lezyonlar ise genellikle yetigkin
caglarda tespit edilir, genellikle iki tarafli olarak bulunur ve
alt retinada telenjiektazik degisiklikler ve lipid ekstidasyonu
ile seyreder’ Bizim olgumuzda literatiirde bildirilenlere
benzer sekilde RP’li yetiskin bir kadin hastada alt retinay:
tutan telenjiektazi ve eksiidasyon gézlenmistir.

Hastamizin retina bulgular1 daha o6nce bildirilen
olgularla benzerlik gosterse de, sensérindral isitme
kaybinin varligi Usher sendromu gibi sendromik bir
durum olasiligini giindeme getirmistir. Daich Varela ve
ark’nin® yiriittiigi bir kohort ¢alismasinda kalitsal retina
hastaliklarina eslik eden Coats-benzeri retinopatinin
genetik altyapisinin oldukga heterojen oldugu ve farkli gen
mutasyonlari zemininde ortaya ¢ikabildigi bildirilmektedir.
Ayni ¢aligmada bu birlikteligin siklik siras1 ile CRB1, RHO
ve USH2A mutasyonlari ile iligkili olabildigi bildirilmistir.5

Bildigimiz kadariyla tlkemizden bildirilen benzer
olgularda iliskili genetik mutasyon ve tedavi yaklasimlar:
ile ilgili veriler sinirhidir. Demirel ve ark’nin’ bildirdigi
bir olguda olgumuzla benzer klinik bulgular bildirilirken
genetik altyapr hakkinda bilgi verilmemis ve hastanin
tedavisiz takip edilerek mevcut gérme keskinliginin
korundugu belirtilmistir. Ulkemizden bildirilen 3 olguluk
bir olgu serisinde yine klinik olarak olgumuzla benzer
bulgular bildirilmekle birlikte genetik testlerin yapilamadig:
belirtilmistir.® Hastamizda homozigot bir USH2A
mutasyonu tespit edilmis ancak mutasyonun genetik énemi
belirsiz olarak raporlanmigtir. Mutasyonun klinik bulgularla
tutarliligs géz oniine alindiginda, hastanin Coats benzeri
RPnin eslik ettigi bir Usher sendromu varyantina sahip
olabilecegi diigtintlmistiir ancak hastanin ebeveynlerini
de iceren daha genis genetik analizlerle veya deneysel
hayvan modeli ¢aligmalar: ile tespit edilen mutasyonun
yeni bir varyant olarak kabul edilmesi miimkiin olacaktir.
Bir olgu raporunda nanoftalmuslu bir hastada Coats
benzeri RP bulgularinin izlendigi bildirilmistir.” Bildirilen
olgular Coats benzeri RP’nin sistemik sendromlarla ve
oftalmolojik diger patolojilerle de birlikte izlenebilecegini
gostermektedir. Bu durum hastaligin tanisini ve tedavi
yaklagimlarini daha karmasik ve zor hale getirmektedir.

Coats benzeri retinopatiye eslik eden RP
hastalarinda temel tedavi yaklagimi parafovea disindaki
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Sekil 5. Hastanin son muayenesinde sag goz (sagda) ve sol (solda) goze ait swept-source optik koherens tomografi goriintiileri baslangi¢

muayene bulgularina benzer goriinimde

tim telenjiektazik damarlarin ve iskemik retinanin
ablasyonudur. Bu amagla, retinada eleve olmayan
bolgelere lazer fotokoagiilasyon uygulanabilirken, yogun
subretinal sivi ve yogun eksiida bulunan bélgelere
kriyoterapi uygulanabilir. Bu tedaviye anti-VEGF ajanlar
da eklenebilir. Ek olarak, masif seroz retina dekolmani
olan hastalarda vitreoretinal cerrahi gerekebilir.® Bazi
olgularda tedavi ile anatomik iyilesme bildirilmis olsa da
fonksiyonel iyilesme sinirlidir® Bizim olgumuzda lazer
fotokoagtilasyon, intravitreal anti-VEGF enjeksiyonlar1 ve
kriyoterapi uygulandi. Hastanin iki yillik izleminde RP ve
ek vaskiiler patolojiye bagli retinal hasar sebebiyle belirgin
fonksiyonel iyilesme elde edilememis ancak vaskiilopatiye
sekonder gelisebilecek komplikasyonlar 6nlenebilmis ve
anatomik buitiinlik korunmugtur.

Sonug olarak, bu olgu Coats benzeri RP ve sensorinoral
isitme kaybi ile birlikte homozigot USH2A gen mutasyonunu
bildirmektedir. Ancak bu mutasyonu destekleyen daha genis
olgu serilerine ve daha detayli genetik analizlere ihtiya¢
bulunmaktadir. Bu tiir olgular nispeten nadir goriilmeleri
sebebiyle tanisal zorluklar igcermekle birlikte retinanin
¢ok yonlil hasarina bagl kotit prognozlu olabilmektedir.
Benzer olgularda dogru tani i¢in multimodal goriintilleme
yontemlerinin detayli incelenmesi, sistemik ek patolojilerin
arastiritlmas1 ve etkin genetik danigmanlik saglanmasi
onemlidir ve hastaligin progresyonunu engellemek icin
kombine tedavi yontemlerinin gerekebilecegi akilda
tutulmalidir.

Etik

Hasta Onayt: Ilgili makalemize ait tiim bulgu, genetik
ve laboratuvar sonuglar1 ve goriintiiler i¢in hastadan onam
alinmigtir.
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